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 چکیده فارسی
 مقدمه
اختلالات مادرزادی متابولیسم اختلالاتی هستند که در مسیر متابولیک طبیعی ناشی از نقص ژنتیکی یک 
اما در مجموع عامل مهمی برای مرگ و میر در  ؛این نقائص به صورت جداگانه نادر هستند .آنزیم خاص وجود دارد
روند. در ایران به اپیدمیولوژی این اختلالات کمتر پرداخته شده است و مطالعاتی که می نوزادان و کودکان به شمار
در سطح کشور  هابیماریبا بررسی این . استبه صورت کشوری طیف این بیماریها را بررسی کرده باشند محدود 
؛ بالاتری دارند و عوامل خطر احتمالی مرتبط با این مسئله را شناسایی کرد بروزمناطق پرخطر بیماری که  توانمی
شیر خشک متابولیک برای  تأمینجهت غربالگری و تشخیص بیماری و  گذاریسیاستدر  تواندمیاین امر  که
 توزیع ،تجمعی بررسی بروز هدف این مطالعه بررسی بروز لذا مبتلایان به این بیماری مورد استفاده قرار گیرد.
 .استاین اختلالات در سطح کشور  و عوامل موثر برجغرافیایی 
 روش کار
نام سیستم ثبت ،هامنبع دادهو  منطقه تحت پوشش این مطالعه اکولوژیک کل استان های کشور می باشد
. سمتابیماران مبتلا به اختلالات مادرزادی متابولیسمم طراحی شمده توسمط معاونت غذا و داروی وزارت بهداشمت 
های  سامانه ایمان معاونت بهدا شتی برای محا سبه بروز تجمعی نیاز به تولد های زنده در هر ا ستان بود که از داده
ها از روش بیز تجربی اسمتفاده شمد و خود برای هموار سمازی بروز تجمعی در سمطح اسمتانوزارت اسمتفاده شمد. 
مدل سازی  .در سطح استان های کشور بررسی شدهمبستگی مکانی بروز تجمعی اختلالات مادرزادی متابولیسم 
 انجام شد. adoeGرگرسیون مکانی با استفاده از نرم افزار 
 هایافته
) و هموسممیسممتئین اوری کمترین بروز تجمعی 41/20 ±0/88ها فنیل کتونوری بیشممترین (از بین بیماری
متابولیسمممم اسمممیدهای آمینه بیشمممترین ) در صمممد هزار تولد زنده را دارند، همننین اختلال در 0/15±0/71(
) در صد هزار تولد زنده را در 5/88±0/75) و اختلال در متابولیسم چربی کمترین بروز تجمعی (22/37±1/31(
های سیستان و ) و استان76/3بین اختلالات مورد بررسی داشته اند. استان تهران دارای بیشترین بروز تجمعی (
) در صممد هزار تولد زنده اختلالات را داشممته اند. آزمون موران آی 62/6ز تجمعی (بلوچسممتان و کرمان کمترین برو
) و چربی P=0/200(های ناشممی از اختلال در متابولیسممم اسممیدهای آمینه بیماریبرای بررسممی خوشممه شممدن 
 ) معنی دار شده و برای سایر اختلالات معنی دار نشده است.P=0/200(
سال مادر با بروز تجمعی اختلال در متابولیسم  53متغیر شیوع سن بالای در مدل رگرسیون چندگانه رابطه 
سمممال با بروز رابطه  53) معنی دار اسمممت و احتمالا سمممن بالای P=0/20) و چربی (P=0/40اسمممید های آمینه (
)، اختلال در P=0/300م ستقیم دارند. رابطه درصد  شهر ن شینی با بروز تجمعی بیماری های ارگانیک ا سیدمی (
) معنی دار اسممت و با بروز رابطه مسممتقیم دارد، رابطه میانگین بالای تعداد بارداری و P=0/30تابولیسممم چربی (م
 شیوع نسبت خویشاوندی در هر استان با بروز تجمعی هیچ کدام از اختلالات مورد بحث معنی دار نیست.
 بحث و نتیجه گیری
بالا بودن بروز ها در سمممطح کشمممور (تجمعی بیماریتوان برای مشممماهده تفاوت در بروز دلایل مختلفی می
ارائه داد.  تجمعی اختلالات در استان تهران و البرز و پایین بودن آن در استان های سیستان و بلوچستان و کرمان)
ها احتمال وجود تفاوت در  سطح دار بودن رابطه در صد  شهرن شینی و بروز تجمعی بی شتر بیماریبا توجه به معنی
های های ک شور و کم برآوردی بروز تجمعی بیماری در ا ستانه خدمات ت شخی صی و درمانی بین ا ستاند سترسی ب
کم برخوردار در سطح کشور وجود دارد. ناهمگن بودن جمعیت کشور ازنظر ژنتیکی و تنوع ژنتیکی ساکنان کشور 
سمطح کشمور به شممار آورد که می تواند ها در ترین دلایل تفاوت در بروز تجمعی این بیماریتوان از مهمایران را می
 توزیع متفاوت و عدم مشاهده خوشه و خودهمبستگی مکانی برای اختلالات مورد بررسی را نیز توجیه نماید.
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English Abstract 
Introduction: 
Inborn errors of metabolism are abnormalities in the natural metabolic pathway due to the 
genetic defect of a particular enzyme. These defects are rare on their own, but, in general, they are 
important cause of mortality in infants and children. In Iran, the epidemiology of these disorders has 
been less addressed, and studies that have examined the spectrum of these diseases nationwide are 
limited. Investigating these diseases nationwide can identify high-risk areas with higher incidence 
and possible risk factors associated with this, which can be used in policymaking to screen for and 
diagnose the disease and to provide metabolic dry milk to patients with the disease. This study aimed 
to investigate the incidence of these disorders and their geographical distribution throughout the 
country. 
Methods: 
The area covered by this ecological study is the entire provinces of the country and the source 
of data is the registration system for patients with inborn errors of metabolism designed by the 
Deputy of Food and Drug Administration, Ministry of Health. Also for calculating the cumulative 
incidence, we need to live births in each province; data from the Ministry of Health's Deputy Health 
IMaN System was used. 
Empirical Bayes method was used to smoothing the cumulative incidence, and the spatial 
autocorrelation of cumulative incidence of inborn errors of metabolism was investigated at the 
provincial level. Spatial regression modeling was performed using Geoda software. 
Results: 
Among the diseases, Phenylketonuria had the highest (14.02 ± 0.88) and homocystinuria had 
the lowest cumulative incidence (0.51 ± 0.17) per hundred thousand live births, Also, amino acid 
metabolism disorders had the highest (22.73 ± 1.13) and lipid metabolism disorders had the lowest 
cumulative incidence (5.88 ± 0.57) per hundred thousand live births among the disorders studied. 
Tehran province has the highest cumulative incidence (67.3) and Sistan and Baluchistan and Kerman 
provinces have the lowest cumulative incidence (26.6) per hundred thousand live births. Moran's I 
test was significant for clustering of diseases caused by amino acid metabolism disorders (P = 0.002) 
and lipid metabolism disorders (P = 0.002) and was not significant for other disorders. 
In the multiple regression model, there was a significant association between the prevalence of 
maternal age over 35 years and cumulative incidence of amino acid (P = 0.04) and lipid (P = 0.02) 
metabolism disorders. Association between urbanization percentage and cumulative incidence of 
organic acidemia (P = 0.003) and lipid metabolism disorders (P = 0.03) was significant. And the 
association between the average of pregnancies and the prevalence of consanguineous marriages in 
each province with a cumulative incidence of none of the disorders discussed is significant. 
Discussion: 
There are several reasons for the observed difference in the cumulative incidence of diseases 
across the country (high cumulative incidence of disorders in Tehran and Alborz provinces and low 
in Sistan and Baluchistan and Kerman provinces).  
Due to the significant relationship between urbanization percentage and cumulative incidence 
of most diseases, there is a possibility of differences in the level of access to diagnostic and treatment 
services between provinces of Iran and underestimation of the cumulative incidence of disease in low 
possessed provinces in the country. Genetic heterogeneity of the population of Iran and consequently 
genetic diversity of the inhabitants of Iran can be considered as one of the most important reasons for 
differences in the cumulative incidence of these diseases at the national level. This may justify the 
different distribution and lack of clustering and spatial autocorrelation for the disorders studied. 
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